A sportgenetikai kutatási eredmények áttekintése és gyakorlati alkalmazásuk lehetőségei = Review of Genetic Research and Testing in Sport by Marosi, Krisztina et al.




A sportgenetikai kutatási eredmények 
áttekintése és gyakorlati 
alkalmazásuk lehetőségei
Marosi Krisztina1  ■  Horváth Endre2  ■  Nagy Péter2, 3
Köles Bernadett dr.3  ■  Nagy Zsolt B. dr.2
1Semmelweis Egyetem, Testnevelési és Sporttudományi Kar, Sporttudományi Kutatóintézet, Budapest
2Genetikával az Egészségért Egyesület, Budapest
3Közép-európai Egyetem, Budapest
Az utóbbi években megerősítést nyert a fi zikai teljesítmény jelentős mértékű genetikai meghatározottsága. Emel-
lett a sportoláshoz köthető sérülésekre és betegségekre való genetikai hajlamról is egyre nagyobb ismeretanyag áll 
rendelkezésünkre. A teljesítményt befolyásoló génpolimorfi zmusok vizsgálata lehetőséget kínál a sportági kiválasz-
tási  rendszer fejlesztésére. A sportoló genetikai profi ljának ismerete a jövőben lehetővé teszi a személyre szabott 
edzésprogram kidolgozását és ezáltal a teljesítmény potenciális növelését. A genetikai tesztek a jövőben fontos sze-
repet játszhatnak a sérülések és a betegségek genetikai kockázati tényezőinek szűrésében is.
Orv. Hetil., 2012, 153, 1247–1255.
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Review of genetic research and testing in sport
There is compelling evidence for a genetic contribution to physical performance. In addition, there is an advanced 
scientifi c knowledge on the predisposition to sports-related diseases and injuries. Genetic testing of performance 
 related polymorphisms can serve as a new opportunity for developing the process of talent selection. Sport-related 
genetic information may also allow for individualization of the training and improve performance. Genetic testing 
may also play an important role in the pre-participation screening for injuries and disease risks.
Orv. Hetil., 2012, 153, 1247–1255.
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Rövidítések
ACE = angiotenzinkonvertáló enzim; ACTN3 = α-aktinin-3; 
ADBR2 = béta-adrenerg receptor-2; AMPD1 = AMP dea-
mináz-1, ARVD = arrhythmogen jobb kamrai dysplasia; BAS-
ES = The British Association for Sport and Exercise Sciences; 
BrS  = Brugada-szindróma; CFS = Canada Fitness Survey; 
CPVT = katecholaminerg polimorf kamrai tachycardia; 
 BDKRB2 = bradikininreceptor-B2; CKMM = izomspecifi kus 
kreatinkináz; GINA = Genetic Information Nondiscrimination 
Act; GWAS = Genom Wide Association Studies; HC = hyper-
trophiás cardiomyopathia; HERITAGE = Health, RIskfactors, 
exercise Training and Genetics; HIF1 = hipoxia indukálta fak-
tor 1; LQTS = hosszú QT-szindróma; MMP3 = mátrix-metal-
loproteináz-3; MSTN = myostatin; NOS3 = nitrogén-oxid- 
szintetáz-3; PEP = performance enhancing polymorphisms; 
PPARGC = peroxisome proliferator-activated receptor gamma 
coactivator 1; SCD = sudden cardiac death; TCN = tenascin-C; 
SQTS = rövid QT-szindróma; WADA = World Anti-Doping 
Agency
Az örökítőanyagunk biztosítja az élethez szükséges ge-
netikai információt. A humán DNS szekvenciája hor-
dozza az emberi fajra jellemző tulajdonságokat és egy-
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ben alapja az egyéni variációk kialakulásának is. A humán 
genom bázissorrendjének megismerése az ezredfordu-
lót követően lehetővé tette a genomban rejlő genetikai 
variabilitás feltérképezését. Az egyének közötti különb-
ségek molekuláris szintű forrása az úgynevezett polimor-
fi zmusokban rejlik. Polimorf génváltozatok határozzák 
meg továbbá a betegségekre és bizonyos képességek-
re való hajlamot is. Így a génvariánsok a környezeti té-
nyezőkkel interakcióban egyedi fenotípusok létrejöttét 
eredményezik.
A sportolói teljesítmény komplex fenotípus, amelyet 
olyan számszerűen mérhető mutatókkal jellemezhe-
tünk,  mint például az izomerő, maximális oxigénfel-
vevő  képesség (VO
2max.
), gyorsaság. Mindezen képes-
ségek genetikai determináltsága igen jelentős mértékű 
lehet. Ennek ellenére a sporttudományos kutatások kö-
zel 95%-a a környezeti tényezők teljesítmény-élettani 
 hatásvizsgálatára helyezte a hangsúlyt az utóbbi évtize-
dekben. Azonban a molekuláris genetikai technológiák 
térhódítása a sporttudományok területén is új perspek-
tívákat eredményezett.
Évről évre több információ áll rendelkezésre a sport-
teljesítményt befolyásoló génekről. A legújabb sport-
genetikai ismereteket évről évre a ’The Human Gene 
Map for Performance and Health-Related Fitness 
 Phenotypes’ című közlemény foglalja össze. Kiemelt 
 fi gyelem fordult a sportgenetikai területén belül a sport-
sérülések és a kardiológiai problémák genetikai fakto-
rainak vizsgálatára is. A sportoláshoz köthető sérülé-
sekre  és megbetegedésekre való hajlam feltérképezése 
a  sportolók egyénre szabott egészségmegőrzésének 
 távlati lehetőségét teremti meg.
Felismerve a genetikai kutatásokban rejlő lehető-
ségeket, a Brit Sporttudományi Társaság (The British 
Asso ciation for Sport and Exercise Sciences – BASES) a 
sportgenetikát a sporttudományos kutatások egyik leg-
fontosabb területeként jelölte meg [1].
A sportteljesítményt befolyásoló 
kandidáns génváltozatok
A fi zikai teljesítőképesség genetikai meghatározott-
ságára  az ikreket és családokat vizsgáló epidemiológiai 
 kutatások hívtak fel elsőként a fi gyelmet. Ezek közül a 
legkiemelkedőbbek az amerikai HERITAGE (Health, 
RIskfactors, exercise Training and Genetics) [2] és a 
Canada Fitness Survey (CFS) [3]. A kutatásokban a 
 teljesítménymutatók (például maximális oxigénfelvétel, 
szubmaximális aerob teljesítmény) igen jelentős herita-
bilitását állapították meg. Az eredmények alapján az is 
nyilvánvalóvá vált, hogy a fi zikai tréningre fellépő tel-
jesítménynövekedést, azaz az edzhetőséget is befolyá-
solják  a genetikai faktorok [4]. Az elmúlt évtizedben 
a  kandidáns gén kapcsoltsági és asszociációs módsze-
rek  (GWAS – Genom Wide Association Studies) alkal-
mazásával lehetővé vált az örökletes tulajdonságok hát-
terében álló gének és allélok identifi kálása.
Teljesítménnyel összefüggő génváltozatok
A kutatók eddig több mint 200 génpolimorfi zmust 
 hoztak összefüggésbe a fi zikai teljesítménnyel [5]. Azo-
kat a génváltozatokat, amelyek az átlagnál jobb fi zikai 
teljesítményre hajlamosíthatnak, úgynevezett ’teljesít-
ménynövelő polimorfi zmusoknak’ (performance en-
hancing polymorphisms – PEP) is nevezik [6]. Ezek 
 közül a legszélesebb körben vizsgáltak az angioten-
zinkonvertáló enzim (ACE) és az α-aktinin-3 (ACTN3) 
polimorfi zmusai, amelyeket mind a hosszú távú álló-
képességet, mind a gyorsaságot és erőt igénylő sport-
teljesítménnyel is kapcsolatba hoztak.
Angiotenzinkonvertáló enzim génpolimorfi zmusok 
szerepe a sportteljesítményben
Az angiotenzinkonvertáló enzim (ACE) a szervezet 
 vérnyomást, folyadék- és elektrolit-háztartását szabá-
lyozó renin-angiotenzin-aldoszteron (RAAS) rendszer 
része. Az ACE-gén két gyakori allélja a deletiós (D) és 
inszerciós (I) változatok. A gén deletiós változatában 
 hiányzik a 16. intronból a 287 bázispár hosszúságú 
Alu   ismétlődő szekvencia [7]. A D allél a szérumban 
és  a  szövetekben magasabb ACE-aktivitást, valamint 
angiotenzin-II-szintet eredményez, mint az I allél [8]. 
Az ACE-génpolimorfi zmusokat a sportteljesítménnyel 
összefüggésben először Montgomery és munkatársai 
vizsgálták. A munkacsoport megfi gyelte, hogy az I allél 
gyakorisága magaslati hegymászóknál magasabb, mint 
a kontroll, nem sportoló populációban [9]. Gayagay és 
munkatársai ausztrál evezősök körében mutatták ki az 
I  állél dominanciáját [10]. Myerson és munkatársai 
 szintén az I allél frekvenciáját mérték fel különböző 
 versenytávon induló atléták körében. Kimutatták, hogy 
a  200 méteren induló futóknál 0,35, középtávfutók-
nál  (400–3000 m) 0,53, míg 5000 méternél hosszabb 
futószámokban induló atlétáknál 0,62 volt az I allél 
 gyakorisága [11]. Az eredmények arra engedtek követ-
keztetni, hogy az ACE-gén I allélja hosszú távú álló-
képességi teljesítménnyel függ össze. Ugyanakkor a D 
allél jelenléte a gyorsaság- és erőorientált sportágakban 
lehet kedvező. Tsianos és munkatársai rövid távú ver-
senyúszóknál [12], míg Nazarov és munkatársai elit rö-
vidtávfutó atlétáknál mutatták ki a D allél nagyobb 
 gyakoriságát [13].
Az ACE-génváltozatok sportélettani hatásai komp-
lexek. Az I/D polimorfi zmusok befolyásoljak az izom-
rostok típusát, az izom kontrakcióját és növekedését is 
[14]. Az I allélt hordozókban a fáradásnak ellenállóbb, 
I-es típusú lassú rostok dominanciáját írták le [15]. 
Azonban jelenleg még nem ismert, hogy az ACE-gén 
milyen molekuláris mechanizmuson keresztül befolyá-
solja az izomrost-összetételt.
Az ACE által szabályozott angiotenzin-II-nek sze-
repe  van a myocyták tréning indukálta fejlődésében is 
[16]. Mivel a deletiós allélt hordozók nagyobb ACE-
aktivitással és ezáltal magasabb angiotenzin-II-szinttel 
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rendelkeznek, mint a II genotípusúak, tréning hatására 
a  hypertrophia mértéke fokozottabb lehet a D allélt 
 hordozókban. Ezt a feltételezést alátámasztják Folland 
és  munkatársai eredményei is. A kutatók kimutatták, 
hogy a quadriceps ereje nagyobb mértékben növeke-
dett  a tréning hátasára a D allélt hordozóknál [17]. 
Az angiotenzin-II a vér I-es típusú rostok felől a II-es 
típusú rostok felé történő redisztribúcióját is előidéz-
heti  [18], amely szintén magyarázatul szolgálhat a D 
 allél és az erőorientált sportágak asszociációjára.
Az α-aktinin-3-génpolimorfi zmusok szerepe 
a sportteljesítményben
A vázizomban kifejeződő α-aktinin-3 fehérjét megha-
tározó ACTN3 gén a 11-es humán kromoszómán he-
lyezkedik el [19, 20]. A gén R577X funkcionális poli-
morfi zmusát North és munkatársai írták le 1999-ben 
[20]. A gén 16-os exonjában, az 1747 bázishelyen 
citozin helyére timin épül be, ami stopkodont eredmé-
nyez az 577-es aminosav pozícióban az α-aktinin-3 
 fehérje szintézise során. A báziscsere miatt tehát az 
α-aktinin-3 fehérje nem fejeződik ki. Homozigóta XX 
genotípusú személyben a fehérje teljes mértékben hiány-
zik az izomból. A világ népességének átlagosan 18%-a 
XX genotípusú, azaz nem rendelkezik funkcionális 
α-aktinin-3 fehérjével [21].
Az α-aktinin-3-defi cientia nem okoz myopathiát, 
mozgásszervi betegségeket, mivel az α-aktinin-2 rész-
ben  kompenzálja annak hiányát. Azonban bizonyos 
funkciókban különbség lehet az egyes ACTN3 gén-
változatokat hordozók között. Az XX genotípus funk-
cionális megnyilvánulását α-aktinin-3 knock out (ko) 
egérmodellekben vizsgálták. A ko egerek II-es típusú 
rostokból felépülő izomtömege és ereje is kisebb volt, 
mint a vad típusú (kontroll) egereké, ám érdekes mó-
don 33%-kal nőtt az egerek futási távolsága a kontroll-
egerekhez képest [22]. Ennek oka, hogy a fehérje hiánya 
miatt a glükóz- és a zsírsavanyagcsere egyes enzimei-
nek  katalitikus aktivitása úgy változott meg, hogy az 
az  aerob energiafelhasználásnak kedvezett. A fehérje 
 hiánya miatt tehát a II-es típusú gyors rostok karakte-
risztikája módosulhat, az izom ellenállóbb lesz a fára-
dásnak, effektívebb az oxidatív metabolizmusa [23]. 
Másrészről azonban az α-aktinin-3 fehérje hiánya a váz-
izomban kedvezőtlen lehet az erőteljes izomkontrak-
ciót  és  gyors erőátvitelt igénylő mozgások esetén. Az 
α-aktinin-3 hiánya következtében ugyanis alacsonyabb 
a  II-es típusú rostokban a laktát-dehidrogenáz aktivi-
tása,  és a glikogén mobilizációja, amely egyértelműen 
hátrányos a gyors erőt igénylő izommunka során [22]. 
Moran és munkatársai megfi gyelték, hogy az ACTN3 
XX genotípusú nem sportolók más ACTN3 genotípusú 
szintén nem sportolókhoz képest kisebb izomerővel 
 bírtak, amely gyengébb sprintteljesítménnyel párosult. 
A 40 méteres távot az XX genotípusú nők szignifi kán-
san  lassabban futották le, mint az R allélt hordozók 
[24]. Az eredményeket sportolókon végzett vizsgálatok 
is megerősítették. Yang és munkatársai 194 élvonalbeli 
gyorsasági, valamint erősportoló genetikai vizsgálata so-
rán kimutatták, hogy a sprintereknél és erősportolóknál 
nagyobb az RR homozigóták aránya, mint állóképességi 
sportolóknál és a kontroll nem sportolóknál [25]. De 
nem ennyire egyértelmű az összefüggés az állóképességi 
teljesítmény és az ACTN3-polimorfi zmus között. Lucia 
és munkatársai vizsgálatában 52 olimpikon hosszútáv-
futó és 50 országúti kerékpáros, valamint a kontroll-
populáció között nem találtak különbséget az ACTN3-
polimorfi zmusok előfordulásának tekintetében [26]. 
A  VO
2max.
 és az R allél jelenléte között sem tálaltak 
 korrelációt. Az eredmények tehát ellentmondásosak, 
 ennek ellenére az ACTN3-at a sportteljesítményt be-
folyásoló egyik legígéretesebb kandidáns markereként 
tartják számon [23].
Az állóképességet és az izomerőt befolyásoló 
további génváltozatok
A hosszú távú állóképességi teljesítmény a cardiovas-
cularis  funkciók terhelésnek megfelelő adaptációját, 
hosszú távú fenntartását igényli. Állóképességi spor-
tolóknál a cardiovascularis rendszer alkalmazkodása mel-
lett, többek között, az I-es típusú gyors rostok domi-
nanciája, megnövekedett laktátküszöb és a zsíroxidáció 
fokozott hatékonysága fi gyelhető meg. Az adaptáció 
mértéke ugyanazon edzésmunka mellett is egyénen-
ként változik, ami a genetikai variációk jelentőségét tá-
masztja alá.
Az adrenerg-béta-2-receptorok (ADRB2) a szimpa-
tikus válaszreakció közvetítői; stimulációjuk a simaiz-
mok  relaxációját, a bronchilusok dilatációját, a pul-
zusszám és pulzustérfogat növekedését váltja ki. Az 
ADBR2 gén leggyakoribb polimorfi zmusai az arginin-
glicin (Arg16Gly) és glutamin-glutamát (Gln27Glu) 
aminosavak cseréjéből adódnak [27]. Wolfarth és mun-
katársai 313 elit állóképességi atléta és 297 fős kont-
rollpopulációk vizsgálata során kimutatták, hogy a 16 
Gly allél gyakorisága a nem sportolókban kisebb 
[28]. Moore és munkatársai a Gln27Glu-polimorfi zmus 
és a maximális oxigénfelvevő képesség között tálaltak 
összefüggést; a Gln27Gln és a Glu27Gln genotípussal 
rendelkező nők szignifi kánsan magasabb maximális 
 oxigénfelvevő képességgel bírtak [29]. Az állóképes-
ségi  teljesítménnyel a peroxisome proliferative activat-
ed  receptor-gamma, coactivator 1, alpha (PPARGC1) 
Gly482Ser polimorfi zmusa is kapcsolatban állhat. Lucia 
és munkatársai vizsgálatában a 482Ser allél frekven-
ciája  jelentősen alacsonyabb volt a kontrollpopuláció-
ban, mint a világklasszis hosszútávfutó atléták körében 
[30]. Hasonló eredményre jutottak Maciejewska és mun-
katársai is. Nemrégiben publikált vizsgálatukban orosz 
és lengyel állóképességi sportolóknál mutatták ki a 
482Ser allél alacsonyabb gyakoriságát a nem sportoló 
kontrollokhoz képest [31]. Ezen eredmények alapján 
a  482Ser variáns nem kedvező a nagy állóképességet 
igénylő sportágakban. Ezt a feltételezést több sport-
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1. táblázat A legszélesebb körben vizsgált, fizikai teljesítményt befolyásoló gének és génpolimorfizmusok, valamint azok élettani hatásai. A táblázatban a gének 
egyes alléljainak teljesítmény-élettani hatásait is feltüntettük. A gének egyes alléljainak jelenléte a DNS-ben olyan speciális teljesítmény-élettani ha-
tásokat idézhet elő, amelyek a gén más alléljait hordozókhoz képest jobb állóképességre/nagyobb izomerőre/gyors erőre hajlamosítanak
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ágat  és populációt érintő vizsgálatban is alátámasz-
tották:  a 482Ser allél nem sportolóknál [32] és elit 
 evezősöknél [33] is alacsonyabb aerob kapacitást ered-
ményezett. Az állóképességi teljesítménnyel kapcso-
latban még számos génvariánst azonosítottak a kutatók. 
A  legszélesebb körben vizsgált polimorfi zmusokat az 
1. táblázat foglalja össze.
A fentebb említett ACTN3 gén mellett az utóbbi 
 néhány évben több olyan génpolimorfi zmus vált is-
mertté, amelyek befolyásolhatják az izom fejlődését, 
 regenerációját és az anyagcsere tulajdonságait.
Az izom összehúzódása, többek között, ATP-függő 
folyamat. Terheléskor a fokozott ATP-hidrolízis miatt 
nő a sejtben az ADP koncentrációja. Az ATP/ADP 
arány csökkenésének hatására aktiválódik az AMP-
deamináz enzim (AMPD), amely az AMP hidrolízisét 
katalizálja, és az adenilátkináz-reakciót ATP-képző-
dés  irányába tolja el [34]. Az AMPD enzim gén 2. 
exonjában bekövetkező nonsense mutáció (C->T bá-
ziscsere) stopkodont eredményez az AMPD fehérje 
 szintézise során [35]. Következésképp a TT genotípus 
AMPD-defi cientiával, míg a CT genotípus alacsonyabb 
AMPD-enzimaktivitással jár a vad típushoz képest 
[35].  Az irodalmi adatok alapján a mutáns allélt hor-
dozók fogékonyabbak az izomgörcsökre, fájdalomra 
és  izomfáradásra [36]. Rubio és munkatársai megfi -
gyelték, hogy a T allél gyakorisága kisebb volt az álta-
luk vizsgált kerékpárosok és futók körében, mint a nem 
sportoló kontrollpopulációban [37]. Rico-Sanz és 
 munkatársai több teljesítmény-élettani mutatóban is 
 különbséget fedeztek fel a különböző AMPD geno-
típusú személyek között [38]. Az AMPD-variánsok így 
a  teljesítményt befolyásoló kandidáns locusok közé so-
rolhatóak. A myoblastproliferáció egyik jelentős mole-
kuláris szabályozófaktora a myostatin fehérje [39]. 
A  működőképes myostatin fehérje hiányát okozó 
 MSTN-gén homozigóta mutációját 1997-ben írták le 
marhákban (Belgian Blue szarvasmarhák) [40]. A mu-
táció az állatok kivételes izomtömeg-növekedésében 
nyilvánult meg. A myostatin szerepét az izomnöveke-
dés  negatív kontrolljában MSTN-ko egereken végzett 
megfi gyelések is megerősítették. Az MSTN-ko egerek a 
vad típusú egerekhez képest háromszor nagyobb izom-
tömeggel bírtak az izomrostok megnövekedett száma 
miatt [39]. A myostatin-génváltozatok szerepét a sport-
teljesítményben először versenyagaraknál írták le. Az 
MSTN-gén 3. exonjában lévő deletióra homozigóta 
 kutyák jelentősen gyorsabbak voltak, mint a vad típu-
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2. táblázat A hirtelen szívhalált okozó leggyakoribb betegségek kialakulásában érintett gének [47]
Hirtelen szívhalál szindróma Gén megnevezése
Strukturálisan normális szív Katecholaminerg polimorf kamrai tachycardia (CPVT) RYR2; CASQ2
Brugada-szindróma (BrS) SCN5A, CACNA1C, CACNB2, GPD-1L, CNE3, 
SCN1B, SCN3B, CACNA2D1, KCNE3
Hosszú QT-szindróma (LQTS) KCNQ1 , KCNH2, SCN5A , KCNE1, KCNE2, 
KCNJ2, CACNA1C, CAV3 , SCN4B KCNJ5, AKAP9, 
SNTA1,ANK2
Rövid QT-szindróma (SQTS) KNCQ1, KCNH2, KCNJ2, CACNA1C, CACNB2
Idiopathiás kamrai fi brilláció DPP6, KCNJ8
Cardiomyopathia Arrhythmogen jobb kamrai dysplasia (ARVD) PKP2, DSP, JUP, DSG2, DSC2, DES, RYR2, TGFB3, 
TMEM43
Hypertrophiás cardiomyopathia (HC) MYH7, MYBPC3, TNNT2, TNNI3,TNNC1, ACTC1, 
TPM1, MYL3,MYL2, TTN, CSRP3, TCAP, NEXN, 
ACADVL, ACTN2, ANKRD1, FHL, FXN, GAA, 
HRAS, KRAS, LAMP2, LDB3, MYH6, MYH16, 
MYOZ2, PTPN11, PRKAG2, RAF1, SOS1, TAZ, 
TTR, VCL
Dilatációs cardiomyopathia ACTC, DES, SGCD, MYH7, TNNT2, TPM1, 
TTN, VCL, MYBPC, MLP/CSRP3, ACTN2, PLN, 
ZASP/LBD3, MYH6, ABCC, LMNA, DMD, 
TAZ/G4.5, TNN13, NEBL, DNM1L
súak  [41]. Humán teljesítmény-élettani vonatkozásban 
is fontos szerepe lehet az MSTN-polimorfi zmusoknak 
és  a génben bekövetkező mutációknak. Ezért a myo-
statin  génexpressziójának manipulációja a genetikai 
 szintű  teljesítményfokozás egyik fő célpontjává vált. 
A  myostatin fehérjetranszlációjának blokkolását RNS- 
interferencia révén egerekben már sikeresen megvaló-
sították a kutatók [42, 43]. Azonban fontos megemlí-
teni, hogy a nem terápiás célból szervezetbe transzferált, 
a génexpressziót megváltoztató farmakonokat, biológiai 
ágenseket, valamint genetikai elemeket a World Anti-
Doping Agency (WADA) tiltólistán tartja számon.
Az izomműködést befolyásoló további polimorfi z-
musok közül a legfontosabbakat az 1. táblázat foglalja 
össze.
Hirtelen szívhalállal összefüggő 
génváltozatok
A hirtelen szívhalál (sudden cardiac death – SCD) inci-
denciája évente 250  000–400  000-re becsülhető az 
Amerikai Egyesült Államokban és Európában [44]. 
A  hirtelen szívhalál prevalenciája a sportolók körében 
 viszonylag ritka (1:50  000–1:100  000) [45], ám ha 
egy  látszólag egészséges, ismert és sikeres sportoló 
 veszti  életét, az különös médiaérdeklődést vált ki (lásd 
Kolonics György, Ocskay Gábor, Fehér Miklós esete).
A hirtelen szívhalál kettő-négyszer gyakrabban for-
dul  elő sportolóknál, mint hasonló korú nem sportoló 
fi ataloknál [46]. A tragikus események többnyire sporto-
lás közben, illetve közvetlen azután következnek be. Így 
feltételezhető, hogy az élsporttal járó nagymér tékű fi zi-
kai terhelés kiválthatja a szívproblémák fellé pését a hajla-
mot hordozó sportolóknál. A hirtelen  szívhalált kiváltó 
kardiológiai anomáliákra hajlamosító génhibák elsősor-
ban a szív sarcomericus és citoskele talis fehérjéinek, vala-
mint az extra- és intracellurális ionegyensúlyt fenntartó 
ioncsatorna-proteinek funkcióit befolyásolják [47]. A 
hirtelen szívhalált okozó leggya koribb betegségek kiala-
kulásában a 2. táblázatban feltüntetett gének mutációi 
játszhatnak szerepet.
Ízületi szalagsérülésekkel összefüggő 
génvariánsok
A ’80-as évek végén Józsa és munkatársai kimutatták, 
hogy 0-s vércsoportú egyének körében nagyobb volt 
az  Achilles-ín-sérülés incidenciája [48]. Ennek oka, 
hogy  az ABO vércsoportot meghatározó gén olyan 
transzferáz fehérjéket kódol, amelyek az ínszalag fel-
építésében is részt vesznek a vérantigén-jellemzők ki-
alakítása mellett [48]. Az eredmények tehát rámutattak 
arra, hogy az ínproblémák hátterében addig nem is-
mert genetikai tényezők is szerepet játszanak. A szalag-
sérülésekre hajlamosító génváltozatok a szalagok struk-
turális felépítéséért, erejéért és rugalmasságáért felelős 
kollagénfehérjéket határozzák meg. A COL5A1 és te-
nascin-C (TCN) gének polimorfi zmusai több vizsgá-
latban is összefüggést mutattak az Achilles-ín-sérüléssel 
sportoló populációban [49, 50]. Az említett két gén 
mellett az extracellurális mátrix homeosztázisát szabá-
lyozó és mátrix-metalloproteináz-3 (MMP3) 5A/6A 
polimorfi zmusa is közrejátszhat a tendonopathia eti-
ológiájában [51]. A váll diszlokációjával járó szalagsza-
kadással pedig a COL1A1 gént hozták összefüggésbe 
[52].
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A genetikai kutatásokból származó 
ismeretek alkalmazása
Genetikai vizsgálat és a sportágválasztás – 
etikai irányelvek
A genomikai ismeretek bővülésével a sporttehetségek 
 kiválasztásának genetikai aspektusai előtérbe kerülhetnek 
a közeljövőben. Fontos hangsúlyozni, hogy a genetikai 
hajlam ismerete csak olyan sportágak felé történő orien-
tációban lehet irányadó, amelyekben döntően az álló-
képesség, a gyorsaság vagy az izomerő a teljesítményt 
meghatározó faktor. A genetikai adottságok alapján 
nem  jósolható meg, hogy például labdarúgásra vagy 
 kézilabdára alkalmasabb-e az illető.
A genetikai prediszpozíciót kimutató sportgenetikai 
vizsgálatok előnye a hagyományos teljesítmény-élettani 
vizsgálatokkal szemben, hogy a DNS-ben tárolt infor-
máció nem függ a vizsgált személy életkorától, testi-lelki 
egészségi és edzettségi állapotától. Az úgynevezett per-
formance-related polimorfi zmusokról (PEP), sérülések-
re  és betegségekre való hajlamról bármely életkorban 
azonos információt kapunk. A gyermekkori genetikai 
vizsgálat a jövőben információt adhat a teljesítmény-
mutatók fejleszthetőségéről (edzhetőségről). Jelenleg a 
tudományosan megalapozott sportágválasztás döntően 
az antropometriai adottságok értékelése alapján törté-
nik. Az antropometria a testalkati sajátosságokat ugyan 
előre jelzi, azonban nem alkalmas gének által megha-
tározott fi ziológiás funkciók és megbetegedésekre 
való  hajlam meghatározására. A hagyományos teljesít-
mény-élettani és anatómiai vizsgálatok prediktivitásá-
nak  limitációit belátva külföldön már hosszú évek óta 
zajlik a sportgenetikai tesztek fejlesztése és árusítása a 
sportági orientáció támogatása jegyében.
2004-ben jelent meg az ausztrál Genetic Technologies 
Ltd. kereskedelmi forgalomban kapható ACTN3 Sport 
PerformanceTM tesztje (Genetic Technologies Ltd, 2004) 
[53]. Azóta számos géndiagnosztikai nagyvállalat bő-
vítette portfolióját sportgenetikai szolgáltatásokkal (lásd 
23 and me, DYI genomics). Ezzel párhuzamban több 
etikai aggály is felmerült a sportgenetikai tesztekkel 
 kapcsolatosan, amely döntően az egységes törvényi sza-
bályozás és a megfelelő tájékoztatás kiforratlanságából 
adódik. A tesztek interneten is megrendelhetőek, bárki 
számára elérhetőek, ám kellő biológiai ismeretek és 
 szakmai tájékoztatás hiányában a teszteredmények hibás 
értelmezése kihathat az egyén, illetve a sportoló egész 
sportpályafutására.
A sportgenetikai tesztek először 2008-ban kaptak 
 médiafi gyelmet. Ekkor ugyanis egy európai labdarú-
gócsapat felvetette, hogy játékosait tesztelje az ACTN3 
R577X-polimorfi zmusra. Az esetről a The Guardian ro-
vatában olvashattunk „One club wants to use a gene-
test to spot the new Ronaldo. Is this football’s future?” 
címmel. A szakemberek a hasonló esetek kapcsán fo-
galmazták meg a sportgenetikai tesztek alkalmazásának 
etikai alapelveit [1].
A BASES javaslatai szerint a genetikai teszteket ge-
netikai konzultációnak kell megelőznie, amely során a 
vizsgálatot kérő személy pontos tájékoztatást kap a ge-
netikai vizsgálat előnyeiről és menetéről. A genetikai le-
letet pedig genetikai tanácsadás keretén belül javasolt 
kiadni, amely során lehetőség nyílik a DNS-profi l pon-
tos  szakmai átbeszélésére. A konzultáció során ki kell 
hangsúlyozni, hogy a szolgáltatás kizárólag tájékoztató 
jellegű, oktatási és kutatási célokat szolgál és nem alkal-
mas betegség vagy más állapot diagnózisára, megak a-
dályozására vagy kezelésére [1]. A konzultáció során 
az önrendelkezési jogra külön kell fi gyelni, vagyis annak 
a gyakorlatnak kell érvényesülnie, hogy a sportorvos 
a  kapcsolatot a hozzátartozóval (edző, egyesület és 
 szakember) a vizsgált személy bevonásával veszi fel 
[54]. A genetikaihajlam-szűrés szájnyálkahártyából vett 
mintából elvégezhető. A genetikai vizsgálatokat ha-
zánkban a „2008. évi XXI. törvény a humángenetikai 
adatok védelméről, a humángenetikai vizsgálatok és ku-
tatások, valamint a biobankok működésének szabályai-
ról”  szóló törvény értelmében csak a külön jogszabály 
szerint felszerelt, szakképzett személyi háttérrel ren-
delkező egészségügyi szolgáltató végezheti. A humán-
genetikai vizsgálatot végző egészségügyi szolgáltatónak 
meg kell felelnie a genetikai minták és adatok tárolása 
e törvény és külön jogszabály szerinti feltételeinek.
Egyénre szabott felkészülés – távlati lehetőségek
A különböző sportegyesületek és akadémiák sokszor 
nagy összegeket fektetnek be a sporttehetségek gon-
dozására. Ennek ellenére előfordulhat, hogy a sportoló 
nem képes elérni a kívánt teljesítményt. A probléma 
több  aspektusból is megközelíthető, adódhat például 
az  egyénre szabott felkészítés kidolgozatlanságából. 
A  felkészülési programoknak jelenleg még nem szer-
ves  része a sport- és táplálkozásgenomikai ismeretek 
 alkalmazása.
Ismert, hogy a gének a külső környezeti tényezők-
kel  interakcióban alakítják ki a fenotípust. A hajlamo-
sító  gének (például hosszú távú állóképességre) csak 
meghatározott környezeti feltételek között eredmé-
nyezik a jelleg kialakulását.
A sportolók egyénre szabott felkészítése tehát mul-
tidiszciplináris szemléletmódot igényel, azaz ahhoz 
 számos tudományterületről (például táplálkozástudo-
mány,  genetika, szociológia) származó információk in-
tegrációja szükséges. Ennek alapján például a felkészí-
tést  végző szakembereknek tisztában kellene lennie 
azzal, hogy az adott genotípussal rendelkező sportoló-
nak milyen étrend vagy épp milyen edzésmunka ajánlott, 
hogy egészségesen, a sérüléseket potenciálisan elke-
rülve  érje el teljesítményének maximumát. A multi-
diszciplináris ismeretek integrációján alapuló edzés- és 
életmódprogram kidolgozása komplex feladat. Ennek 
tudományos alapjait a biobank-kutatásokból származó 
eredmények teremthetik meg.
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A biobankok több multifaktoriális betegség környe-
zeti és genetikai hátterének azonosítását tették lehetővé 
a közelmúltban. A sportolóktól származó mintagyűj-
temények (például DNS-minta) és adatok (teljesítmény-
élettani paraméterek, pszichológiai, szociológiai fel-
mérések) elemzése lehetővé teszi a teljesítménymutatók 
hátterében álló gén–környezet kapcsolatok feltárását és 
további, eddig kevésbé ismert tényezők (például epige-
netikai hatások) tanulmányozását. A nagy mintaszámon 
és hozzá tartozó adatmennyiségen végzett elemzések 
alapján választ kaphatnánk arra, hogy mely genetikai és 
környezeti faktorok kombinációja eredményezi a kí-
vánt jelleget (teljesítményt). Magyarországon az Orszá-
gos Sportegészségügyi Intézet Sportgenomikai Labora-
tóriumában a szakemberek olyan biobankot alakítottak 
ki, amely a versenyzők DNS-mintáit, kérdőíves, teljesít-
mény-élettani és biokémiai vizsgálati eredményét együt-
tesen tartalmazza.
A genetikai tesztek szerepe a prevencióban
A korábbi fejezetekben leírtak alapján tehát bizonyos 
génváltozatok hajlamosíthatnak a sérülésekre és olyan 
megbetegedésekre, amelyek a versenysporttal nehezen 
összeegyeztethetőek. A sportegészségügyi genetikai 
tesztek elsősorban a gyanított diagnózis megerősíté-
sére  szolgálhatnak. Továbbá pozitív családi anamnézis 
esetén a tünetmentes sportolóknál is indokolt lehet 
a  cardiovascularis rizikófaktorok szűrése prevenciós 
 célzattal. A genetikai hajlam tudatában a sportoló vélhe-
tően nagyobb hangsúlyt fektet a rendszeres kardioló-
giai  kontrollra. A hirtelen szívhalál genetikai kockáza-
tainak feltérképezése mellett indokolt lehet más egyéb 
betegségekre és sérülésekre hajlamosító polimorfi z-
musok vizsgálata is. Ausztráliában például felismer-
ték,  hogy az ApoE-variánsok szűrése egészségvédelmi 
 szempontokból jelentős lehet a bokszolni vágyók kö-
rében. Az ApoE4 ugyanis megnöveli az agysérülés fel-
lépésének kockázatát [55]. Hangsúlyozni kell azonban, 
hogy nincs olyan sportegészségügyi genetikai teszt, 
amely 100%-os prediktív értékkel bírna, ezért a teszt 
eredménye nem lehet alapja a sportolástól való eltiltás-
nak. Ennek értelmében az Amerikai Egyesült Államok 
több államában is törvényileg tiltják a genotípus alap-
ján történő diszkriminációt (Genetic Information Non-
discrimination Act – GINA) [56]. A sportklubok az 
irányelvek alapján nem tagadhatják meg a genetikai 
 kockázati tényezővel rendelkező sportoló szerződteté-
sét, és a törvények értelmében nem kérhetnek infor-
mációt a sportoló genetikai mintázatáról.
Következtetések
A fi zikális képességeket befolyásoló genetikai tényezők-
ről, sérülésekre és betegségekre való hajlamról ma már 
nagy tudományos ismeretanyag áll rendelkezésünkre. 
Az  sportgenetikai eredmények alkalmazási lehetőségei 
az  utóbbi években körvonalazódtak. A sportolói telje-
sítményt és a betegségek kialakulását azonban számos 
faktor befolyásolja. Kevéssé ismert, hogy a genetikai haj-
lam milyen más tényezőkkel interakcióban jut érvényre 
a  kívánt fenotípus formájában. Ezért a sportgenetikai 
hajlamszűrés jelenleg alacsony prediktív értékkel bír. 
A  jövőben azonban az ismeretek bővülésével a geno-
tipizálás relevánsan támogathatja a sportági orientációt, 
prevenciót és az egyénre szabott sportolói felkészülést.
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